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Les affections dégénératives du système nerveux périphérique: 


*X 
Introduction : 
-Les maladies dégénératives sont des maladies souvent génétiques dans lesquelles un 
ou plusieurs organes sont progressivement dégénérés. 
-Les symptômes évoluent lentement mais surement vers un handicap important. 
-Traité à temps, les maladies dégénératives peuvent stabilisée, mais non guéries. 


A/Les neurogathies primitives : . 
1/13 maladie de Charcot : la sclérose latérale amyotrophique (SLA) : 


Liée à l’atteinte des neurones moteurs centraux (cortex cérébral) et périphériques (corne antérieure 
de la moelle épinière) et noyaux moteurs du bulbe : atteinte motrice pure... 


Sur le plan clinique, l’évolution est progressive, te par des paralysies extensives conduisant au 
décès, le plus fréquemment par insuffisance respiratoire. 


L’incidence de la maladie est très faible en dessous de 40 ans, puis augmente rapidement après cet 
âge pour atteindre un pic d'incidence entre 65 et 75 ans, l’évolution est rapidement progressive, 
décès survient habituellement dans un délai de 2 à 3ans. 


Clinique: association d'un syndrome pyramidal et d’un syndrome neurogène périphérique. 


1-Signes d'atteinte du NMP : 
+ À l'étage spinal, ce sont : 
* La faiblesse et le déficit moteur périphérique. 
* __L’'amyotrophie qui est un signe précoce pouvant précéder le déficit moteur. 
° Les crampes 
+ Les fasciculations. 


2-Signes d'atteinte du NMC: 
* _ Réflexes ostéotendineux (ROT} conservés ou exagérés. 
° __ Hypertonie spastique 


À l'étage bulbaire, on peut observer : 
* Des troubles de la déglutition. 


* Une dysphonie et une dysarthrie. 
+ __ Une amyotrophie linguale avec fasciculations. 


3-Signes négatifs 
ls sont marqués par l’absence : 


+ De troubles sensitifs: 
* De paralysies oculo-motrices; 


De troubles sphinctériens. 


L’EMG: 
* Augmentation d'amplitude des Potentiel d'unité motrice « potentiels géants ». 
* Des fasciculations.Atteinte motrice pure. 

Traitement: 

A-Prise en charge symptomatique : Prise en charge multidisciplinaire de la SLA: 

-Des troubles moteurs. 
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-Traitement de la spasticité. 

-Prise en charge psychologique. 

-Prise en charge orthophonique des troubles du langage. 

Mise en place d’une sonde nasogastrique, d’une gastrostomie ou d’une alimentation 
parentérale en cas de troubles de la déglutition. 

B-Traitement neuroprotecteur : 


Le Riluzole est le seul traitement qui a prouvé son efficacité pour ralentir l’évolution de la 


maladie: cp S0mg : 1cp x2/j 
2/Latrophie spinale progressive(ASP},ou spinal muscular atrophy (SMA) : 


Ensemble d'affections héréditaires, consécutives à une dégénérescence primitive des 
motoneurones a des cornes antérieures de la moelle et parfois des noyaux moteurs des 
nerfs bulbaires due à une délétion du gène SMN1. 


-Atteinte isolée et n'affecte pas la voie pyramidale. 


-Différentes formes des ASP : 


*L a maladie de Werdnig-Hoffmann (type 1}: mode autosomique récessif, débute in utéro et 
avant l’âge de —-mois, se manifeste par une grande hypotonie globale constatée dès la 


naissance avec des troubles respiratoires a l’origine d’un mauvais pronostic. 


*Le type II ou SMA intermédiaire: mode autosomique récessive, apparait au cours de la 
première année entre 6 et 18mois, se traduit par un déficit moteur proximal prédominant aux 


membres inferieurs avec absence d'acquisition de la marche. 


*Le syndrome de. Kugelberg-Welander {tvpe II) : après 18mois: déficit moteur affectant la 


ceinture pelvienne et tardivement la ceinture scapulaire. 


*La forme de l'adulte (type IV) : se transmet sur le mode autosomique récessif, rarement 


dominant ou lié à l'X.. 


*Le syndrome de Kennedy : atrophie bulbo-spinale liée à l’X, associée à un syndrome 


-neuroendocrinien (gynécomastie) débute éntre 20-40 ans 


Le traitemen :t est symptomatique. 


3/La maladie de Charcot Marie Tooth (CMT): 
-Neuropathie héréditaire, sensitivomotrice, fréquente, représente environ 40 % des 
neuropathies héréditaires. 
il s'agit d'une maladie génétique de mode de transmission différent : 
-AD (surtout en Europe). 





-AR (surtout en Maghreb) et lié à X. 
Il existe des cas sporadiques. 


Le début est variable selon : 
* Le mode de transmission et le gène responsable. 


* Début dans l'enfance dans 50 % des cas < à 10 ans, 20 % entre 10-20 ans et 10 % à 
l'âge adulte. 


+ [NTERROGATOIRE : 

* Marche anormale ou retard à la marche. 

* Maladresse pour gourir ou sauter dans la petite enfance. 
* Pratique de sport est difficile. 

+ Instabilité des chevilles. 

*__ Port de semelles ou de chaussures orthopédiques.. 


Crampes comme premier signe. 
L'examen neurologique : 


L'AMYOTROPHIE: 


* _ Intéresse les petits muscles des pieds, parfois elle débute par les mains. 
* _ S'étant aux loges antéro-externes des jambes. 


* Les muscles de la loge posterieure des jambes (aspect en mollets de coq). 
+ _ Se limite au 1/3 inférieur de la cuisse. 


*__ Secondairement, atrophie des mains, avant-bras (en manchette) 2 à 5 ans après. 
Déficit moteur :distal avec steppage à la marche. 
FASCICULATIONS: fréquentes au début (signe de dénervation). 
ROT : abolies aux membres inférieurs. 
TROUBLES SENSITIFS: 
ATTEINTE DU SYSTEME NERVEUX AUTONOME : le plus souvent aux membres inferieurs: 


froideur, cyanose des extrémités, troubles vasomoteurs, hypersudation, ongles fragiles. 
DEFORMATION: Pied creux,cyphose, scoliose. 





| L'EMG: 


-3 formes: 1-FORMES DEMYELISANTES : Ralentissement important et homogène des VCM de tous 
les nerfs (< 30 m/s). 


2-FORMES AXONALES: VON > 40 m/s, amplitude des potentiels sont très altérée surtout 
aux membres inférieurs. 


3-FORMES INTERMEDIAIRES : VCN entre 30-40 m/s. 
-Potentiels lents de dénervation au repos,tracé neurogène, pauvre, accéléré à l'effort. 


* Traitement :symptomatique. 


4/Les neuropathies héréditaires sensibles à la pression : 
Transmission autosomique dominante ,l'’anomalie génétique a été localisée sur le chromosome 17, il 


s’agit d’une délétion , et non d’une duplication comme dans la CMT. e 


D N 
% 


-La sémiologie est caractéristique par des épisodes de paralysie tronculaire indolore déclenchés par 
la pression et d'évolution régressive et une forme particulière porte sur le plexus brachial. 


1. ATTEINTES TRONCULAIRES RÉCIDIVANTES : 
Les plus fréquentes, prédominant sur les troncs nerveux distaux, isolées ou associées à des atteintes 


du plexus brachial chez le même patient ou chez des membres de sa famille. 


Le tableau sémiologique est habituellement évocateur et le diagnostic repose avant tout sur 
l’interrogatoire. 


La maladie se traduit, chez un adolescent ou chez un aduîte jeune, de sexe plutôt masculin, par des 
accès régressifs et récidivants de paralysie périphérique, parfois favorisés par un facteur postural ou 
compressif, soit professionnel, soit tenant aux actes de la vie courante. 


Le diagnostic se pose chez un patient qui consulte pour une atteinte d’un tronc nerveux favorisée par 
le maintien prolongé d’une position anormale comprimant le nerf dans un défilé anatomique. 


L'épisode neuropathique est le plus souvent marqué par une paralysie isolée de constitution rapide, 
cette atteinte apparaissant souvent au réveil, est indolente. 


Les troncs nerveux le plus souvent touchés sont le sciatique poplité externe au col du péroné, le 
cubital au coude, le radial.dans la gouttière humérale et le médian au canal carpien. 


La notion d’épisodes tronculaires'antérieurs chez le patient, a fortiori chez divers membres de sa 
famille, est très évocatrice. 


L'examen confirme atteinte d’un tronc nerveux ou de plusieurs. 
Une hypoesthésie plus.ou.moins étendue est parfois présente, toujours en l’absence de douleur. 


Une aréflexie focale . 


L'épisode paralytique évolue habituellement vers la régression en quelques heures, quelques jours 
ou quelques mois. 


La neuropathie est le plus souvent peu invalidante, mais elle est marquée par de fréquentes 
récidives. Ces dernières se produisent tantôt dans le même territoire, tantôt à distance. 


2/Hérédopathie du plexus brachiäl : paralysie des muscles de l'épaule, peu douloureuse, 
apparue souvent après une mauvaise position professionnelle ou pendant la nuit. 
3.POLYNEUROPATHIES : d'évolution chronique ou aiguë à rechutes 
L'EMG: | ee À 
*. Atteinte neurogene périphérique sensitivo motrice tronculaire. 
 L'Anapath: L'anomalie caractéristique est un épaississement myélinique focal en forme de petite 
saucisse (tomacule) | 





Traitement: 


Il n'existe pas de thérapeutique autre que préventive, habituellement connue des patients 
qui savent éviter certaines attitudes prolongées, facteurs de paralysie. 





À l'exception de quelques formes sévères ou récidivantes, la maladie est heureusement 
bénigne et d'évolution habituellement régressive, mais-des gestes de décompression 
chirurgicale peuvent parfois être réalisés.en l’absence:de récupération: SRANEnÉe à distance 
ou en présence d'une perte axonale évolutive. 


B/Les myopathies dégénératives : 


1/Les dystrophinopathies liées à l’X: 
+ Représentés essentiellement par la dystrophie de Duchenne de Boulogne (DM) et 


de Becker (BMD), constituent la 1ére cause de Hyapatne chez l'enfant de sexe: 
masculin. 


* Elles sont liées à une anomalie quantitative et/ou qualitative de la dystrophine. 

+ La dystrophine est une protéine musculaire squelettique, également détectée dans le 
cœur, les fibres musculaires lisses des viscères et dans le cerveau. 

* Elles se transmettent sur le mode gonosomique récessif et sont consécutives à des 


mutations affectant le gène de la Dystrophine situé sur le bras court du chromosome 
X en Xp 21. 


+ DESCRIPTION CLINIQUE : 


1-Dystrophie musculaire de Duchenne : 
Age de début 3 —4 ans, Pas de manifestations pathologique à la naissance. 


Entre 3 — 6 ans: -Difficulté à courir, sauter, monter les escaliers, avec tendance à se déplacer 
sur la pointe des pieds, chutes fréquentes, déficit des muscles de la ceinture pelvienne 
—Gowers+, hyper lordose lombaire, - Macroglossie marche dandinante, tardivement — 
ceinture scapulaire, hypertrophie essentiellement des mollets | 


Entre 7 — 10 ans :déficit proximodistal amyotrophie des muscles concernés par le déficit, 
Ÿ ou abolition des ROT 

Entre 10 — 12 ans :Perte de la marche 

Entre 15et20ans - Tous les muscles sont paralysés(Phase final), 


- Décès : 20 ans, suite aux complications respiratoires et cardiaques, et 
les complications de décubitus 


Autres manifestations :Atteinte cardiaque :Quasi constante, cause de décés (10-50% des cas). 


Cardiomyopathies dilatées le plus souvent. :Intérêt : ECG, échocardio (au début et au cours de 
l’évolution). 


Atteinte respiratoire - Précoce, cause de décès avant 20 ans chez 90% des DMD. 
Encombrement bronchique, Pneumopathie, Insuffisance respiratoire. 


2-Dystrophie musculaire de Becker : 


° _-Age moyen de début : 10 ans (2 - 15 ans). 

° _-Déficit de la ceinture pelvienne. | 

+ _- Évolution lente - déficit de la ceinture scapulaire. V L 
S 


+ -Les ROT : longtemps conservés. 
* _- Perte de la marche : 18 - 25 ans. 
+ __- L'atteinte cardiaque : possible, parfois précoce. 


A-Les moyens de diagnostic généraux : 


1-Dosage des enzymes musculaires : 1-CPK et LDH : augmentés 20 fois supérieur à la 
normale. Précoce (avant les symptômes cliniques). 


2-ENMG : Tracé riche en potentiels d’unité motrice, Potentiels polyphasiques 
3-Biopsie musculaire :-Formule dystrophique: Nécrose - régénérescence des FM. 


-Femmes transmetrices : Aspect en mosaïque. 


B-Les moyens de diagnostic spécifique : 


° _a-immunohistochimie :Permet d'établir la présence de la dystrophine, sa localisation 
Son abondance. 


Chez le DMD:- Absence de la dystrophine. 

Chez le Becker : dystrophine présente, les fibres sont marquées de façon plus ou moins 
irrégulière. 

Traitement : 


1-Prise en charge thérapeutique spécifique : 
a-Thérapie médicamenteuse : Corticoïdes ; par voie orale ; 0,7 mg/kg/j. 


b-Thérapie génique et la thérapie cellulaire. 


2- Thérapeutique non spécifique : 
a-Traîtement symptomatique : multidisciplinaire, vise à rechercher les différentes atteintes 
dont le malade peut être affecté : 


Cardiaque : ECG, échocardio, scintigraphie cardiaque, holter cardiaque sur 24 heures. 
: ère 
Les inhibiteurs de l’enzyme de conversion sont utilisés en 1 intention en cas de diminution 


de la fraction d'éjection. 
_Respiratoire : - Epreuve fonctionnelle 1fois par an puis bi-annuelle lorsque la fonction . 
respiratoire se dégrade. | 


- Lutte contre l'encombrement --> kinésithérapie de drainage. 
Orthopédique : -Prévenir les déformations articulaires et-Empêcher les attitudes vicieuses 


-Maintenir un bon fonctionnement du tissu musculaires. 


b- La kinésithérapie : - Lutter contre les rétractions tendineuses. 





c-Appareillage. 


d :CONSEIL GENETIQUE ET DIAGNOSTIC PRENATAL . 


2/Les dystrophies musculaires congénitale DMC) : 
Un groupe hétérogène d ‘affections neuromusculaires héréditaires et génétiquement 





déterminées de transmission AR. | 
Elles sont à révélation précoce, dès la naissance ou dans les premiers mois dé vie 
(congénitale). , 
Caractérisées par une hypotonie ; une faiblesse musculaire qui peut se compliquer 
de rétractions musculo-tendineuses et de difficultés respiratoires. 

Le muscle squelettique est le siège d’un processus dystrophique. 


Leur gravité est variable d'une forme de DMC à l’autre. 

Le traitement symptomatique. 

La plus fréquente est due à un déficit en merosine ou laminine oc 2. 
L'évolution est classiquement sévère : 


-Retard des acquisitions motrices. 


-L'atteinte pulmonaire conduit à IR 


-Une cardiopathie peut s’observer. 


ème 
Le décès survient habituellement au cours de la 2 décennie. 
Examens complémentaires : 
CPK :71 surtout au début. 
EMG : de type myogène. 
Biopsie musculaire : aspect dystrophique. 
l’immunohistochimie absence de merosine. 
l'étude génétique : les mutations en cause siègent dans le gène LAMA 2 en ch6,l 
code pour la synthèse de la merosine ou laminine 2. 


3/Les dystrophies myotoniques de steinert DM1 


-La plus fréquente des dystrophies musculaires progressives chez l'adulte. 


-Affection multi-systémique de transmission autosomique dominante. 


Elle associe sur le plan clinique: 


. 


Une dystrophie musculaire. 


Une myotonie (Clinique et électrique) 
Des anomalies d’autres organes: œil, système nerveux, cœur, appareil digestif, 
glandes endocrines. 


Sur le plan génétique, l’anomalie moléculaire en cause siège sur le bras long du 
chromosome 19 


-Elle se distingue par expansion de répétition d’un tri nucléotide CTG situé dans le gène 
codant la myotonine protéine kinase (DMPK). 
-La maladie de Steinert débute généralement entre 20 et 30 ans. 


A-LE DEFICIT MOTEUR : Le déficit moteur intéresse les muscles de la face, du cou et des 
segments distaux des membres. 


+ __L'atteinte des muscles de la face et du cou est une des plus précoces et des plus 
constantes mais elle passe souvent inaperçue. 
B-L'AMYOTROPHIE: Suit la typographie des déficits affectant de façon symétrique : les 
muscles de la face, les masticateurs, SCM et les muscles distaux des membres. 


C-LA MYOTONIE :Symptôme majeur, lenteur anormale et indolore de la décontraction 
musculaire s'atténuant à la répétition. 


Spontanée lors d’une commande volontaire: mastication, fermeture forcée des yeux, lors du 
serrement de la main, la marche surtout au démarrage (chute en masse). 


Provoquée par la percussion des masses musculaires entrainant la formation d’un sillon large 
persistant, parfois déplaçant des segments,:exemple : 
° Percussion de l’'éminence thénar entrainant l’adduction du pouce, éminence hypo 
thénar entrainant l’adduction du Vème doigt. 


AU niveau de la langue: dépression disparaissant lentement. 


D-Atteinte multisystemique: cardiaque, endocrinien système nerveux central, oculaire, ORL, 
digestive. 


-EXAMENS COMPLEMENTAIRES: 


+ _CK: Augmenté dans les formes à début précoce, Normal dans les autres cas. 

* _2-EMG:Myotonie + atteinte myogène. 

* La myotonie.se:traduit par :des.salves de potentiels d'unité motrice brefs et très 
rapprochés,elles apparaissent dès l'insertion de l'aiguille, lors de sa mobilisation ou 
après une stimulation mécanique. 

* Leur durée: 2-30 sec et leur fréquence : 40-60 Hz, reste stable tandis que leur 
amplitude diminue très progressivement. 

*__ 3-BIOPSIES MUSCULAIRES: Aspect dystrophique. 

* _4-DIAGNOSTIC GENETIQUE : détection de l'expansion au niveau de l'ADN. 


La PRISE EN CHARGE: 


-Surveillance : détecter.les atteintes vistérales, pulmonaires, cardiaques, oculaires par bilans 
réguliers. 


-Traitement de myotonie: | 

MEXILETINE (MEXITIL) : 400 à 600 mg/j (Surveillance cardiaque). 

PHENITOINE:100mg 2 à 3 fois/j(Surveillance hématologique : FNS). 

-Kinésithérapie régulière, mobilisation douce, massage, sport sans excès, balnéothérapie. 
-Cardiopathie : anti-arythmiques, pacemaker… 


-Douleurs : antalgiques, Kinésithérapie respiratoire. 





-Traitement et prévention des infections, Appareillage évitant les déformations et attitudes 
vicieuses. 
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4/Les myopathies des ceintures (LGMD) : 
LGMD=Limb Girdel Muscular Dystrophy 


- C'est un groupe d'affection neuromusculaire très hétérogène tant sur le plan clinique que 
génétique. 


- On distingue :Selon leur mode de transmission : 


- 


Les formes autosomiques dominantes: LGMD1= LGMDI1A, 18, 1C ,1D, 1E, 1F et 1G. 
Les formes autosomiques récessives : LGMD 2= LGMD2A, 2B, 20, 2D, 2E, 2F, 2G, 2H, 
21, 2j, 2K, 2L, 2M et 2N..Z.{les formes dominantes sont plus rares que les formes 
récessives) 

Selon l'anomalie protéique en cause, lorsque celle-ci est connue à titre d ‘exemple, on 
distingue ainsi les calpaïnopathies (2A), les sarcoglycanopathies (2C, 2D, 2E, 2F) et la 
dysferlinopathie (2B). Elles se manifestent cliniquement par un déficit moteur 
d'installation progressive de la ceinture scapulaire et pelvienne. 

- L’atteinte respiratoire est possible mais l'atteinte cardiaque est rare sauf dans la 
LGMD18 et LGMD1C 

- Le diagnostic est basé sur la clinique: la localisation et l’évolution du déficit moteur, 
le mode de transmission génétique et en fin les examens complémentaires. 

- L'évolution est très variable peut être rapide ou lente accompagnée souvent de 
déformations rachidiennes (hyperlordose) et de rétractions tendineuses 

- La PEC est multidisciplinaires=une surveillance orthopédique, cardiaque et 
respiratoire 

S/Autres dystrophies musculaires : 
Dystrophie myotonique type2:maladie de PROMM DM2: autosomique dominante 
La dystrophie d’EMERY DREIFUSS: 


-maladie apparait dans les deux premières décennies sous la forme d’une triade clinique: 


Rétractions musculaires précoces 
Un déficit musculaire lentement progressif de topographie scapulo-péronière 
Une cardiomyopathie. 


-Selon le mode de transmission, on distingue: 


e 


+ 


La forme récessive liée à l’x qui est la plus fréquente. 
La forme autosomique dominante 
La forme autosomique récessive 
La dystrophie musculaire oculopharyngée: 
maladie rare, d’origine génétique qui se transmet selon un mode autosomique 
dominant 
Perte progressive de la force des muscles chargés du mouvement des yeux 
(ophtalmoplégie) et des paupières (ptosis) et des muscles de la dégiutition 
{(dysphagie). Elle peut finir par toucher les muscles proximaux des membres. 
début tardif:50-60 ans. 
évolution lente 
Les myopathies distales: 
Groupe hétérogène de maladies du muscle. 
De transmission autosomique dominante ou récessive. N © 
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En général, les formes dominantes sont d'expression tardive (début après 40 ans), 
alors que les formes récessives débutent plus précocement {avant 25 ans). 

Ces affections ont la particularité de toucher principalement les extrémités des 
membres (jambes, pieds et/ou avant-bras, mains). 

On distingue : la myopathie de LAING, Myioshi, Nonaka, Welander, UDD. 


5/Les dystrophies facio scapulohumerales : 

Ou maladie de Landouzy-Déjerine est une dystrophie musculaire progressive héréditaire de 
transmission autosomique dominante. 

- Se classe en troisième rang des dystrophies les plus fréquentes 

- Débute dans l'enfance ou l’adolescence, entre 10 et 20 ans, et touche les 2 sexes. 

- Elle entraîne des difficultés motrices dans des territoires préférentiels : les muscles du 
visage (facio), les muscles de l'épaule (scapulo) et les muscles du bras (huméral). 


- Une atteinte des muscles des membres inférieurs (gène à la marche) 


6/Déficit en Maltase acide, maladie de pompe : 


Maladie rare de transmission AR et invalidante qui touche à la fois les enfants et les adultes. 


La plupart des patients présentent un affaiblissement musculaire progressif et des 
difficultés respiratoires dues à une diminution de la force du diaphragme. 

Les nourrissons atteints de cette maladie présentent par ailleurs des problèmes 
cardiaques dus à un affaiblissement du muscle du cœur. 

Dues à un déficit en une enzyme l’Alpha-glucosidase acide (GAA) ou maltase acide. 
La maladie de Pompe est à la fois une maladie métabolique musculaire et maladie de 
surcharge lysosomale. 

Cette enzyme particulière est responsable de la dégradation physiologique du 
glycogène, dans le lysosome. 

Le gène qui code pour GAA est situé sur le bras long du CH 17 

3 formes cliniques: néonatale, infantile, de l'adulte. 

EXAMENS COMPLEMENTAIRES: 

CK, EDH : élevées dans les 3 formes = 1.5 a 15 fois la normal, peuvent etre normaux 
dans les formes asymptomatique ou légères. 

EMG : aspect myogène. 

Biopsie musculaire : myopathie vacuolaire. 

Le diagnostic est confirmé par la mesure de l’activité enzymatique des GAA dans le 
lymphocyte ou par culture de fibroblaste 

EFR : indispensable 

Le bilan cardiaque est primordial 


_-TRAITEMENT: 


1-UENZYMOTHERAPIE:substitutive par la MYOZYME (alpha-glucosidäse). 

- Administré le plus tôt possible chez les enfants et également chez les adultes 
20m£g /Kg en perfusion toute les deux semaines. | 
2-traitement symptomatique | 

Exercice et kinesitherapie: 

La prise en charge des troubles respiratoire: 


Le traitement dietetique: régime alimentaire riche en protéines et pauvre en 


glucides, qui s'est révélé positif chez certains patients. 


7/Les canalopathies Les maladies des canaux ioniques musculaires ou canalopathies sont 
des dysfonctionnements génétiques ou acquis des.canaux ioniques voltages dépendants. 


* Elles comprennent :-Les syndromes myotoniques causées par des mutations des 
canaux sodium et chlore,Les paralysies périodiques dues a des mutations des canaux 

sodium et calcium. : | 

1-Les syndromes myotoniques non dystrophiques ; 

a-Les myotonies liées à des mutations du canal chlore : 

s__ Myotonies congénitales de Thomson et Becker 

* _b-Les myotonies liées à des mutations du canal sodium : 

° _ Paramyotonie congénitale 

°__ Myotonie aggravée par le potassium 

* _2-Les paralysies périodiques : 

a-Les paralysies périodiques dues a des mutations du canal sodium : 

*__ Paralysie périodique normokaliémique et hyperkaliémique 


* _ b-La paralysie périodique due a une mutation du canal calcium : 
* _ Paralysie périodique hypokaliemique. 


C/Les mitochondiopathies : 


Les maladies mitochondriales regroupent une grande variété de pathologies dont le 
dénominateur commun est un dysfonctionnement de la chaîne respiratoire'et se traduisent 


Danc par un déficit énergétique. Elle peut se manifester à tout âge. Le diagnostic est difficile 
et complexe, du fait de la grande hétérogénéité des présentations cliniques et le grand 
nombre de gènes impliqués. 

Une maladie mitochondriale doit être évoquée chez des patients présentant : 


* Une association inexpliquée de signes neuromusculaires et non neuromusculaires, 

+ Une évolution rapidement progressive, 

°  Associant des organes a priori sans relation. 

°__ Une pathologie mitochondriale peut toucher n'importe quel tissu ou organe. 
Parmis les mithocnondriopathies qui donnent une atteinte musculaire : 
Le syndrome de MELAS : associant :une myopathie,encéphalopathie,acidose 
lactique, strock like(épisodes récidivant d’hémiparesie,d’hémianopsie,de cécité 
corticale). 
Le syndrome de MNGi :atteinte myo,neuro, gastro intestinale. 
Syndrome de Kearn Savre :ophtalmoplégie,ptosis,rétinite pigmentaire. 
Syndrome de MERRF :myoclonic epilepsie with ragged Red Fibers{épilepsie 
myoclonique fibres rouges déchictées). 

La biopsie musculaire : fibres rouges déchictées. 


Aucun Traitement spécifique :symptomatique, conseil génétique, règles hygiéno-diététiques. 
D/ les syndromes myasthéniques congénitaux : 


Groupe d’affections génétiques responsables d’un dysfonctionnement de la jonction 
neuromusculaire,ils sont rares, classés en: 


-Syndrome myasthénique présynaptique : déficit en choline acétyltransférase {(ChAT). 


-Syndrome myasthénique synaptique : mutation de la queue collagénique (ColQ) de l'ACHE. 


-Syndromes myasthéniques post-synaptiques : 
*__ Déficit ou modification des propriétés cinétiques du récepteur du RAC. 
*__ Mutations du gène de la rapsyne. 
*_ Mutations de la MuSK. 
* Mutations du canal sodium voltage-dépendant SCN4A. 
+ __ Mutations DOK7 (downstream of tyrosine kinase 7). 


